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Ａ．研究目的             

本研究の目標は、ライソゾーム病・ペルオ

キシゾーム病・副腎白質ジストロフィーの患

者QOLを改善する為に、早期診断・専門診断施

設への迅速な連携を可能とする一助として診

断基準を作成する事である。 

 

Ｂ．研究方法 

研究班員を疾患毎にグループ分けし、共同

して作成を行った。国内外の症例報告、ガイ

ドライン等を参考とし、本邦の実情に沿った

ものにした。次いで全体の統一を図る為に、

班会議で検討を行い、事務局で最終的に取り

まとめを行った。 

                   

Ｃ．研究結果             

ゴーシェ病、マンノシドーシス、フコシド

ーシスの3疾患を担当し、診断基準を作成した

。本成果は他疾患の診断基準と併せて、「ラ

イソゾーム病・ペルオキシソーム病 診断の手

引き」として出版される運びとなっている。 

 

 

Ｄ．考察               

いずれの疾患に関しても稀少難病である

事から専門領域以外の医療従事者の診断へ

の敷居は高いと言わざるを得ず、診断基準の

作成は疾患の啓蒙とスムーズな医療連携に

有用であると考える。 

また、次年度には酵素補充療法の長期効果

や問題点を整理し、治療ガイドラインの作成

を行う予定であり、患者のQOLの改善並びに

今後の疾患への医療福祉政策についても重

要な情報となる事が期待される。 

 

Ｅ．結論               

本年度はライソゾーム病・ペルオキシソー 

ム病の診断の手引きを作成した。これにより

専門領域以外の医療従事者の疾患に対する

理解を深める一助となり、早期発見に繋るこ

とが期待される。 

                   

Ｆ．研究発表 

 1.  論文発表 

なし 

 2.  学会発表 

なし 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む。）  

なし 

研究要旨 

ライソゾーム病の診断・治療のガイドラインを作成する一環として、本年度は疾患（ゴ

ーシェ病、フコシドーシス、マンノシドーシス）の診断基準を作成した。今後は疾患

別重症度分類や治療ガイドラインの作成を行い、患者 QOL の向上を目指す。 


